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Kul harva esineb
harvaesinevat haiguste

Haigus, mis esinebb harvem kui Uhel isikul
2000 isiku kohta

Hetkel teada Ule 7 000 — 8 000
harvikhaiguse

Umlbes 6-8% elanikkonnast

350 miljonit inimest maailmas poeb
harvikhaigust

Eestis voOiks eeldatavasti elada kuni 10
000 inimest harvikhaigusega




Mis pohjustab harva esinevaid
haiguseid?
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Cystic fibrosis inheritance pattern

| Chromosome 7
with normal CF
Mother Father gene
Chromosome 7
with defective
CF gene
Carrier of Carrier of
defective CF defective CF
gene gene
| I
Children
I I [ I
Does not Carrier of Carrier of Has CF
have CF defective defective
CF gene CF gene

virtualmedicalcentre.com




Haruldane haigus arsti
seisukohalt

= Motlemine harva
esinevast haigusest

= Ka eriala valise
kinanduse lugemine

= Mitte rahulduma
vastustega vaid
kUsida pidevalt
,mikse’




Haruldane haigus arsti
seisukohalt

Tuleb leida tee ideest
,feostuseni* ehk
diagnoosini

Selleks Iaheb vaja
kolleegide abi,
erinevate anallUside
tegemist ja nende
tulemuste
iIntferpreteerimist
vastavalt kliinilisele
pildile

MKRN3 geeni muutus

CHD8 geeni muutus




Orphanet Report Series
e —— .

Orphan Drugs collection

October 2016

Lists of medicinal products
for rare diseases
in Europe*

*European Community marketing authorisation under the centralised procedure

www.orpha.net www.orphadata.org




Arst < patsient< igapdevane elu

Arst diagnoosib haiguse, mis on harvaesinev ja
krooniline voi progresseeruyv. ... KUHU? MIS EDASI?

Koordinaatori roll on koos arstiga:

diagnoosi jargselt jagada patsiendile lisa
informatsiooni voimalikest sotsiaalsetest,
rehabilitatsiooni |t fugiteenustest

Tutvustada patsiendile tugigruppide/patsientide
Uhenduste voimalusi nii Eesti kui muu maailma
raames

Kui haigus on vaga haruldane ja ei ole voimalik
patsientide esinduste loomine, on koordinaatori
rolliks leida patsiendi probleemidele voimalikult
|Ghem esindus
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Harvikhaiguste VII tmarlaud

Eesti Puuetega Inimeste Koja roll
harvikhaiguste valdkonna

arendamises
Anneli Habicht, EPIKoja tegevjuht

CECTIDINIETECA INIMECTE KON A
EESTI PUUETEGA INIMESTE KODA
THE CCTANIAN CHAMPREDR OC DICARIEND DEAD!
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Harvikhaigused ja EPIKoja liikmeskond

EPIKoja liikmeskonnas 5 harvikhaiguste organisatsiooni:
* Eesti Fenlulketonuuria Uhing

* Eesti Seljaajusonga- ja Vesipeahaigete Selts

e Eesti Hemofiiliaihing

* Eesti Tsustilise Fibroosi Uhing

Prader-Willi Sindroomi Uhing

Patsiente on koondunud ka suuremate diagnoosirithmade
organisatsioonide alla

EPIKoda on EURORDIS koostddpartner

(o § T1 DI 1 - A INIINAL e WMNMA
EESTI PUUETEGA INIMESTE KODA
TLAE | TONILANI 7 AMBEDR NE NI ARIEN DENADIE
THE ESTONIAN CHAMBER OF DISABLED PEOPLE



EPIKoja roll Harvikhaiguste
arengukava elluviimisel

* Loodud harvikhaigustega patsientide, patsientide
esindajate ja patsiendiorganisatsioonide vorgustik
Harvikhaiguste tmarlaua kujul (al 2014, 2 x
aastas EPIKojas ja Agrenska Tammistu
perekeskuses)

* Harvikhaiguste info koondatud EPIKoja
kodulehele

http://www.epikoda.ee/avaleht/harvikhaigused/

CECTIDINIETECA INIMECTE KON 2
EESTI PUUETEGA INIMESTE KODA
THE CCTANIAN CHAMPREDR OC DICARIEND DEAD!
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EPIKoja roll Harvikhaiguste
arengukava elluviimisel

e Kajastatud uleilmset harvikhaiguste paeva
meedias iga-aastaselt al 2014 — perede lood
oressiteated, artiklid, intervjuud.

e Korraldatud koostoos Eesti Ravimitootjate
Liidu ja Eesti Haigekassaga harvikhaiguste
infopaev 28.02.2015

* Leitud koostdds Agrenskaga vabatahtlik tolk
patsientidele abiks kirjaliku info tolkel

CECTIDINIETECA INIMECTE KON A
EESTI PUUETEGA INIMESTE KODA
THE CCTANIAN CHAMPREDR OC DICARIEND DEAD!
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Eesti Agrenska Fondi Tammistu perekeskus —
haruldaste haiguste jaoks loodu

Tiina Stelmach
pereteenuste koordinaator
SA Eesti Agrenska Fond

28. veebruar 2017
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SA Eesti Agrenska Fondi
(asutamisaasta: 2003)

ttheks loojaks on

Eesti Puuetega Inimeste Koda

Koos oleme vedanud harvaesinevate haiguste
umarlaudu.
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 Eesti Agrenska juhatuse esimees:
— prof Tiina Talvik

* Eest1 Agrenska noukogu esimees:
— Anders Olauson (Rootsl)

Eesti Agrenska
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Eesti Agrenska Fondi eesmark

e haigus-/ja puudespetsiifiliste

pereprogrammide jt rehabiliteerivate tegevuste
nakkumine

e puuetega laste ja noorte peredele erinevate
toetavate teenuste arendamine

» peredele ja peredega tootavatele spetsialistidele ja

abistajatele tinapdevase info andmine haiguste ja
puuete kohta
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Oma eesmarkide elluviimiseks asusime rajama

Tammistu perekeskust
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Tammistu Perekeskus/Tammistu mois, peamaja




Tammistu Perekeskuses toimub tana:

Lapsehoiuteenus raske ja sugava puudega lastele, sealhulgas
harvikhaigustega lastele. Mahukaim teenus - esimene
tegevusluba Eestis aastast 2007

Tugiisikuteenus

Rehabilitatsiooniteenused, pereprogrammid sarnaste puuetega
lastele ja noortele peredega

Individuaalsed perendustamised

Tooharjutused, tooalane rehabilitatsioon ja erinoolekandeteenus
puudega noortele

lgapaevane praktiline abi peredele

Kaitstud keskkonnas tootab Tammistu Perekeskuses 2 raske
intellektipuudega noort, 6 noort on saanud meilt edasi avatud
tooturule.



Puuetega laste tegevuslaager Tammistus
martsikuisel koolivaheajal 2014
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Eesti Agrenska tugiteenuseid labi aastate
harvaesinevate haigustega laste peredele

Eesti vaikese rahvastiku kontekstis on paljud puuet pohjustavad
haigused v geneetilised siindroomid omaette harvaesinevad

« 2003 — EURORDIS pilootprogrammi koolitus, kus meie
kutsutuna osales 8 pere v harvaesinevate haiguste
organisatsiooni esindajat — esmane mottevahetus

« 2005 — EU Phare projekti raames 3 Eesti pere kaasamine
Rootsi Agrenska keskuse pereprogrammi - harvaesinevate
stiindroomidega laste peredele
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2008 — oppereis intellektipuudega noortele vanaaegsel
purjekal “Goteborg” (Helsinki-Tallinn), kaasas Tammistu
tooharjutuskeskuse harvaesinevate puuetega noored
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Tegevuslaagrid ja hoiulaagrid




Harvaesinevate haigustega laste peredele oleme
pakkunud koiki individuaalseid tugiteenuseid,
neist suurim on
... Lapsehoiuteenus

- Lapsehoiuteenus raske ja siigava puudega lastele:
individuaalne lapsehoid lapse kodus vo1 vastavalt vanemate
soovile mujal, vanemaga kokkulepitud ajal ja kohas

- Abi tugiisiku leidmisel ja tugiisikuteenus kodus, lasteaias
koolis, avalikel tiritustel osalemiseks, arendamaks lapse
sotsiaalseid oskusi
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Meil on:

... pikaajaline kogemus ja kompetentne
koostoovorgustik 1gapaevasel info jagamisel ja
teenuseosutamisel haruldaste haigustega lastele ja
nende peredele, sealhulgas infojagamiskogemus
Eesti sotsiaal- ja rehabilitatsioonisiisteemis
toimivate teenuste kohta tldisemalt
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23.-24. augustil 2012 — harvikhaigustega laste
peredele piihendatud konverents
“Harvaesinevad haigused — tdna, homme,
tilehomme” Hasartmiangumaksu Noukogu toetusel
— sal alguse mote harvaesinevate haiguste
arengukava koostamiseks, to0grupp kogunes 2
kuu pérast
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« Ajuriinnak jaan 2013 - 10 harvikhaigusega inimese
pereliikme osavotul SA TUK lastekliinikus:

- Millist infosiisteemi- ja tugiteenuseid harvikhaigustega
laste ja noorte pered vajavad

- Oli oluliseks sisendiks haruldaste haiguste arengukava
tugiteenuste kavandamise ossa

Hasartmangu Noukogu toel projektid 2012-2013 “Harvaesinevate
haiguste patsientidele mitte-meditsiinilise info jagamine“
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Pereprogrammid harvaesinevate siindroomidega
liitpuudega laste peredele 2008.-2016.a




Pereprogrammid galaktoseemiaga lastele peredega
2013-2014




Pereprogramm, veebruar 2016
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Eesti Agrenska Fondi roll haruldaste haiguste
tugikeskusena — PEAMINE on:

dsjadiagnoositud haruldase haiguse/puude korral pere
esmanoustamine

toetavate teenuste korraldamine perele, teenuste
jarjepidevuse ja info kittesaadavuse tagamine, juhindudes:

tervisealasest infost

hariduslikest erivajadustest
pere kui terviku sotsiaalsetest vajadustest
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Tugikeskuse koordinaator

* Peaks orienteeruma vordselt ni1 meditsiinilises,
sotsiaalteenuseid kui ka haridusvajadusi
puudutavas infos

» Harvaesinevate haiguste puhul on sageli vaja lapse
jaoks leida ja kaasata vaga kitsa eriala spetsialist
vO1 abivahendid ja eridieedi ressursid, lahtudes

lapse unikaalsest olukorrast seoses tema haruldase
puudega/haigusega
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Haruldaste haiguste tugikeskuse koordinaatorli
tooulesanded meie arengukavas:

1. Noustab ja informeerib parast diagnoosimist last
ja tema peret (raviarsti kutsel ja marguandel ning
perega isiklikult kokku saades)
puudespetsiifilistest teenustest vastutava(te)s
maakondlikus keskustes ja voimalikest
sotsiaalhoolekandeteenustest Eestis laiemalt
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... Koordinaatori tooulesanded

2. Pere/patsiendi nousolekul kantakse nad vastavasse
andmebaasi, mis annab voimaluse saada
tlevaate nu 1sikutest/peredest kui nende
vajadustest, saadud teenustest ja
clukohajargsetest voimalustest.
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Koordinaatori tooulesanded

3. Kaardistab pere vajadused abi osas (millist abi ja
millises mahus vajatakse, mis on kdige suurem
probleem). Koostab individuaalse tegevusplaani
ning taiendab seda reaalsete tegevuste ja saadud
teenuste sisestamisega reaalajas.
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Koordinaatori tooulesanded

4. Tagab perele individuaalse kontaktisiku — Eesti
Agrenska Fondi sotsiaaltootaja v spetsialisti,
kelle ulesandeks on edaspidi 1siku/pere
sotsiaalteenuste saamise konkreetne
koordineerimine.
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Koordinaatori tooulesanded

5. Annab informatsiooni vastava haiguse/puudega laste
peresid koondava organisatsiooni kohta, juhul kui see on
olemas.

6. Tagab perede omavahelise kokkusaamise juhul, kui
asjadiagnoositud puudega lapse pere on selleks valmis.
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European Network of Resource Centres for Rare
Disorders

= .. ON kéesolevalt loomisel harvikhaiguste Euroopa
katusorganisatsiooni EURORDIS poolt rahvusvahelise
projekti INNOVCare raames

= Eesti Agrenska Fond on kaasatud Eestit esindava
kompetentsikeskusena, kuna osutame erinevaid
tugiteenuseid harvikhaigustega laste ja noorte peredele

= Eesmirk on arendada kdikehOlmavat abi harvikhaigustega
Inimestele, koordineerides tervishoiu- haridus- ja
sotsiaalteenuste omavahelist toimimist, ja jagades riikide
vahel Euroopa parima praktika naiteid.
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E-mail:

agrenska@agrenska.ee

Tel 53637175 (Leeni Tammevali — laste tugiteenuste koordinaator)
Tel 5272108 v 53620855 (Tiina Stelmach)

www.agrenska.ee
https://www.facebook.com/EestiAgrenskaFond
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Harvikhaiguste VII tmarlaud

Haruldane haigus —

patsient ja pere, lapsevanemad
Anneli Habicht, EPIKoja tegevjuht
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Mida tahendab patsiendile ja perele
harvikhaigus?

Meditsiinilises kontekstis

* Diagnoosimine voib votta palju aega —
orobleemid on suured, kuid pdhjus pole teada
* Ravi ei pruugi olla voi on see liiga kallis voi liiga
caugel

* Tulevik on sageli prognoosimatu
e Arst on ainus ekspert, kuid arsti ressursid on

liratud
EESTI PUUETEGA INIMESTE KODA
THE ESTONIAN CHAMBER OF DISABLED PEOPLE



Mida tahendab patsiendile ja perele
harvikhaigus?
Inimlikus kontekstis

* VOoimalus sarnasetoeks, kogemus-
noustamiseks, vorgustumiseks on vahene

* |nfo on raskesti kattesaadav (voorkeelne), info
usaldusvaarsust raske kontrollida

* Puude ja kroonilise haigusega kaasnev
koormus mitmekordistub

* Pere planeerimise problemaatika
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Millest oleks patsiendile ja perele
abi?
Usaldusvaarse info osutamisest-tolkimisest
Kontaktide vahendamisest valisriikidesse

Enamast ekspertteadmisest arstiabi
esmatasandil ja sotsiaalsektoris

Vorgustikutegevustest teiste harvikhaigustega
patsientidega, kel sarnased probleemid

Paremast ligipaasust ravile [dimitult
sotsiaalteenustega
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